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INTRODUCCION Y OBJETIVO

Debido a la alta frecuencia del CCR (cancer colorrectal) en
menores de 40 afios de nuestra poblacién y sabiendo que su principal
origen en jovenes es genético, especialmente por el sindrome de Lynch,
la Universidad de Antioquia inici6 un programa multicéntrico en el
pais, con el fin de determinar las mutaciones presentes en los genes
hMLH1 y hMSH2 en colombianos con CCR, sospechosos del sindro-
me de Lynch, con el fin de desarrollar programas de aproximacién
diagnéstica tanto para afectados como para sus familiares (1-2).

METODOLOGIA

Este es un estudio descriptivo que busca llevar a cabo la secuen-
ciacion de los genes MLH1 y MSH2, en muestras con inestabilidad
microsatelital (MIN), donde se encuentran el 80% de las mutaciones
de esta enfermedad, en los pacientes que cumplen los criterios de
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Bethesda y Amsterdam, con los cuales se esta seleccionando la mues-
tra del estudio. En aquéllos en que se encuentre alguna mutacion,
posteriormente se analizaran algunos familiares en primera y segunda
generaciones sospechosos de sufrir la enfermedad y se realizara la
correlacion de la mutacion con otras variables como resistencia a
drogas antineoplasicas y sitio de posible metastasis segun la literatura.

RESULTADOS ESPERADOS

En el momento el estudio se encuentra en la fase de recoleccion
de muestras (sangre y tejido de cada uno de los pacientes); se han
hallado hasta el momento 18 pacientes sospechosos de la enfermedad
entre los 10 y 60 afios de diferentes partes del pais, de los cuales 6
tienen antecedentes familiares. Actualmente nos encontramos en la
fase de estandarizacion de la inestabilidad microsatelital (6 micro-
satélites). Se espera encontrar MIN*y algln tipo de mutacién en la
mayorfa de los pacientes seleccionados, principalmente en aquéllos
con antecedentes familiares.

DISCUSION

En nuestro pais, hasta el momento no se ha determinado la
frecuencia ni el tipo de mutaciones en el sistema de mismatch de estos
pacientes, como tampoco el grado de penetrancia familiar; por lo
tanto, este trabajo pretende crear un programa de aproximacion
diagnostica que informe a las personas con antecedentes familiares de
su susceptibilidad al CCR y realizar el asesoramiento clinico y genético
necesario.
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